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Seznam genu pro konkrétni onemocnéni poskytneme na vyzadani.

Informace o pacientovi

Zadatel/odesilajici Iékar

Jméno a pfijmeni

Jméno Iékare

R
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K
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[ Pohlavi: M

Z Podpis a razitko

Adresa

D

iagnéza zakladni/ostatni

Lécba

D

atum a ¢as odbéru

Prosim pozor, vyberte jednu z nasledujicich moznosti!

Vyplni lékafr:

o Vyplnény a podepsany informovany souhlas je soucasti zadanky.

o Informovany souhlas je zalozen v Iékarské dokumentaci pacienta.

Material

(]

periferni krev (2-5 ml plné krve, EDTA)

o Jiny material po dohodé:

Metabolické poruchy

Dédiéné poruchy sluchu

(]

[m]
[m]
[m]
[m]

Monogenni lipoproteinopatie

Adrenogenitalni syndrom (poruchy steroidogeneze)
Mukopolysacharidésy

Leucindza / nemoc javorového sirupu

Poruchy Acyl-CoA-dehydrogenaz (SCAD, SBCADd, MCAD,
VLCAD, LCHAD)

o Nesyndromové AR formy postizeni sluchu

o Nesyndromové AD formy postizeni sluchu

o Nesyndromové X-linked formy postizeni sluchu

o Usherdv syndrom

o Waardenburgliv syndrom

o Syndromy: Pendred, Perrault, Jervell a Lange-Nielsen

o Choroby novorozeneckého screeningu

o Cysticka fibréza (cela kddujici oblast)

o Wilsonova nemoc (cela kodujici oblast)

o Smith — Lemli — Opitz syndrom (cela kédujici oblast)

o OTC deficit

o Gilbertova choroba, Crigler-Najjariv syndrom (typ |, typ 11)

Hereditarni nadorové syndromy Dédi¢éné poruchy zraku

o panel pro dédi¢né nadory prsu o Retinitis pigmentosa — AR

o panel pro dédi¢né nadory vajecniku o Retinitis pigmentosa — AD

o panel pro dédi¢né nadory délohy o Retinitis pigmentosa — X-linked

o panel pro dédi¢né nadory stfev o Glaukom — primarni kongenitalni, primarni s otevienym uhlem
o panel pro dédi¢né nadory zaludku a slinivky o Glaukom — syndromové formy

o panel pro dédi¢né nadory ledviny o Stargardtova nemoc

o panel pro vybrana vzacna familiarni nadorova onemocnéni o Okulokutanni albinizmus

o panel pro tuberézni sklerézu a neurofibromatézu o Viteliformni okularni dystrofie typ 2-5, Bestova choroba,
o panel pro dédi¢né nadory &titné Zlazy, paragangliomu a melanomu Chorioidealni centralni areolarni dystrofie

H

ereditarni karcinom prsu a ovarii:

a
[m]
a
a
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BRCAL, 2 — kompletni analyza v€. MLPA analyzy
BRCAL, 2 — konfirmace

BRCAL, 2 — prediktivni testovani

BRCA1 — MLPA analyza

BRCA2 — MLPA analyza

CHEK2 — MLPA analyza

Li-Fraumeni syndrom:

o

TP53 — mutacéni analyza v€. MLPA analyzy

Atrofie optiku (vyjma Leberovy hereditarni optické neuropatie)
Leberova kongenitalni amaurosis

Fuchsova endotelialni dystrofie rohovky

Branchiotorenalni syndrom

Vybrané formy katarakty

Duantv syndrom

Isolovana mikrooftalmie

CHARGE syndrome

o Aniridia

Oo0ooooooao

Ostatni

o Mutaéni analyza komplementu

o Klinicky exom (po predchozi domluvé)

Prosim uvést klinické udaje (event. pfrilozit klinickou zpravu) a udaje o rodinném vyskytu onemocnéni.

Izolace DNA

u

lozeni DNA
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Souhlas vysSetifované/ho (zakonného zastupce) s molekularné-genetickym laboratornim
vySetienim.

Ugel molekularn&-genetick€ho 1aboratorniNo VYSEtFENT: .........cc.vveieieie ettt
(ovéfeni/potvrzeni dg., zjisténi predispozice, zjisténi nemoci plodu)

Alternativy navrhovaného molekularné-genetického vySetreni (jejich vhodnost, pfinos a rizika): neexistuje.

Prohlaseni vySetirované osoby

Potvrzuji, Ze mi bylo poskytnuto genetické poradenstvi k vySe uvedenému molekularné-genetickému laboratornimu vySetfeni. Ve
mi bylo vysvétleno jasné a srozumitelné. Byla mi sdélena rizika spojena s neoCekavanymi nalezy, které nejsou ucelem genetického
laboratorniho vySetfeni, ale pfesto je geneticka analyza zjisti. Mél/a jsem moznost vSe si fadné, v klidu a v dostatecné poskytnutém
CGase zvazit, mél/a jsem moznost se |ékafe zeptat na vSe, co jsem povazoval/a za podstatné a probrat s nim vSe, ¢emu jsem
nerozumél/a. Na vSechny dotazy jsem dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd.

— Preji/nepreji si byt informovan/a o vysledku molekularné-genetického laboratorniho vysetreni.
— Preji/nepreji si byt seznamen/a s neofekavanymi nalezy molekularné-genetického laboratorniho vysetreni.
— Preji si, aby o vysledku vySetieni byly informovany nasledujici osoby:

JMENO: ... Adresa: .....ciiiiiiii

JMENO: .. Adresa: ..o

¢ Souhlasim/nesouhlasim s vyuzitim vysledk( genetického laboratorniho vySetfeni a relevantnich informaci o mém zdravotnim
stavu, v€etné fotodokumentace, k védeckym a vyukovym ucelim za podminky, Zze tyto Udaje budou prezentovany a
publikovany pouze v anonymni formé.

Souhlas se skladovanim

O Pred genetickym vySetfenim, které by se provadélo za jinymi u€ely nez uvedeno vyse, budu fadné poucen/a a toto vySetieni
bude vzdy provedeno az s novym informovanym souhlasem. Vzorek bude skladovan v laboratofi nejvy$e po dobu 50let.
e Jestlize bude vzorek mého biologického materialu dale skladovan, souhlasim/nesouhlasim s jeho vyuzitim ke kontrole
kvality DNA diagnostiky (vzorek je pouzit jako kontrola pro vySetfeni jiného pacienta).
e Souhlasim/nesouhlasim s tim, Ze mohu byt znovu kontaktovan/a, na adrese uvedené ve zdravotnické dokumentaci, za
ucelem souhlasu s vyuzitim mého skladovaného biologického materialu v konkrétnim vyzkumném projektu.

Nesouhlas se skladovanim

O MdGj vzorek bude po provedeni genetického laboratorniho vySetfeni zlikvidovan stim rizikem, Ze nebude jiZz mozné
v budoucnosti vysledek vySetfeni v pfipadé potfeby znovu ovéfit a Ze zlikvidovani vzorku mize vést ke zhorSeni dostupnosti
diagnostiky u rodinnych pfislusnika. Dale jsem si védoma, Ze pro dal$i genetické testovani bude nutny novy odbér materialu.

Na zakladé tohoto pouceni prohlasuji, ze souhlasim s odbérem prislusného vzorku a s provedenim vyse popsaného
molekularné-genetického laboratorniho vysetreni.

Jsem si védom/a, Ze svtij souhlas mohu kdykoliv odvolat.

Prohlasuji, ze jsem v§em udajum, pouéenim a souhlastim, které mi byly sdéleny a vysvétleny, porozumél/a.
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